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Projected 
Availability  Study Name / Disease Focus  Sponsor  Type  Number of 

Participants 

Nov06  AREDS  NEI  CaseControl GWAS  600 

Nov06  Parkinsonism  NINDS/NIA  CaseControl GWAS  2,573 

Jun07  ADHD  GAIN  Trio GWAS  2,874 

Aug07  Diabetic Nephropathy  GAIN  CaseControl GWAS  1,835 

Sep07  GeneLink  NHLBI  Multipoint linkage analyses  n.d. 

Sep07  Stroke  NINDS  CaseControl GWAS  1,555 

Sep07  Motor Neuron Disease/ALS  NINDS  CaseControl GWAS  1,876 

Sep07  LEAPS  MJFF  Tiered casecontrol GWAS  886 

Sep07  Major Depression  GAIN  CaseControl GWAS  3,720 

Oct07  Framingham SHARe  NHLBI  FamilyBased Longitudinal GWAS  ~9,500 

Oct07  Psoriasis  GAIN  CaseControl GWAS  2,898 

Nov07  DCCT/ EDIC  NIDDK  Longitudinal GWAS 

Dec07  Schizophrenia  GAIN  CaseControl GWAS  2,909 

Dec07  Bipolar Disorder  GAIN  CaseControl GWAS  2,400 

Early 2008  Alzheimers  NIA  CaseControl GWAS  10,000 

Late 2008  8 GEI Studies  NHGRI  TBD  >30,000 

Late 2008  Medical Resequencing, phase 1  NHGRI  TBD  ~15,000 

Late 2008  MESA SHARe  NHLBI  Longitudinal GWAS  8,000 
99,636
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Disease Name  Gene 
Symbol 

OMIM 
(Gene) 

Clinical 
Laboratory 

Yr. 1 # 
Samples 
Expected 

Infantile Neuroaxonal Dystrophy (INAD)  PLA2G6  603604  OHSU  >100 
Kallmann Syndrome (KS)  KAL1  308700  GeneDx  >100 

FGFR1  136350 
Russell Silver Syndrome  (RS)  H19  103280  Emory  <50 
Progressive Familial Intrahepatic 
Cholestasis  (PFIC) 

ATP8B1  602397 
Baylor 

50100 
ABCB11  603201 
ABCB4  171060 

Periventricular Nodular Heterotopia 
(PVNH) 

FLNA  300017  Harvard (Wu)  <50 

Xeroderma Pigmentosum  (XP)  XPA  278700 
UMDNJ/ 
Harvard (Wu) 

<50 
ERCC3  133510 
XPC  278720 
ERCC2  278730 
DDB2  278740 
ERCC4  278760 
ERCC5  122530 
GTF2H5  608780 

Cornelia de Lange Syndrome (CdLS)  NIPBL 
SMC1L1 

608667 
300590 

U of  60120 
3060 

Autosomal Recessive 
Agammaglobulinemia  (ARAgamma) 

IGHM  147020 
Correlagen 

25 
IGLL1  146770 
CD79A  112205 
BLNK  604515 

Arginase Deficiency  (Arg Def)  ARG1  608313  UCLA  20100 
MCT8specific Thyroid Hormone Cell 
Transporter (THCT) Deficiency (MCT8) 

MCT8 
(SLC16A 
2) 

300095  U of  <12 

Galactose Epimerase Deficiency (GALE 
Def) 

GALE  606953  Emory  10 

Multiple AcylCoA Dehydrogenase 
Deficiency (Glutaric Acidemia, Type 2) 
(MADD) 

ETFA  608053 
U of 

~2550 
EFTB  130410 
EFTDH  231675 

Deletion 9q34 ( 9q34)  EHMT1  607001  Emory  20 
Mucopolysaccharidosis VI  (MPSVI)  ARSB]  253200  Emory  ~10 
NeimannPick Disease A and B  (NPD 
A/B) 

SMPD1  607608  Emory  ~10 

Pseudoxanthoma Elasticum  (PXE)  A BCC6  603234  GeneDx  300 

Focal Glomerulosclerosis  (Focal GS)  NPHS2  604766  Hosp for Sick 
Children 

38 
4  604638 
TRPC6  603652 

Xlinked Autosomal Recessive 
Chondrodysplasia Punctata  (XLRCD) 

ARSE  300180  GeneDx  50 

Arrhythmogenic Right Ventricular 
Cardiomyopathy (ARVC) 

DSG2  125671  Hosp for Sick 
Children 

80380 
DSP  125647 
PKP2  602861 

bilateral frontoparietal polymicrogyria 
(BFPP) (GPR56 PMG) 

GPR56  604110  U of  1530 

ConradiHünermannHapple syndrome, X 
linked dominant chondrodysplasia 
punctata (CDPX2) 

EBP  302960  U of  510 

Cherubism (CRBM)  SH3BP2  118400  Hosp for Sick 
Children 

1016 

Joubert Syndrome (JBTS)  EN1 
EN2 
FGF8 

131290 
131310 
600483 

Prevention 
Genetics 

<100 

Total :23  46  12
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